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Resumo: Introducdo: Delegbes na regido distal 2937 envolvem a Ultima banda citogenética do braco longo
do cromossomo 2. Na literatura, esse tipo de delecéo foi descrita em aproximadamente 115
pacientes. Clinicamente, esta condicdo pode ser caracterizada por braquidactilia, obesidade e
baixa estatura, também conhecida como Sindrome de Osteodistrofia Hereditaria de Albright-like
(SOHA-like). Hipotonia muscular, frouxiddo ligamentar, atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor (DNPM) com deficiéncia intelectual moderada a grave, sdo outros aspectos
relatados. Descrigao do caso: D.K.R., menino, 6 anos e 7 meses, nascido com 39 semanas por
parto cesareo, sem intercorréncias. Sem historico familiar relevante para alteragdes genéticas. Por
apresentar atraso no DNPM e fécies tipica, foi avaliado por especidistas e diagnosticado, em
pesquisa citogenética por método FISH, com perda terminal do cromossomo 2037 associada a
alteracdo no gene HDAC4. Né&o apresenta historico de convulsdes ou caracteristicas sugestivas de
transtorno do espectro autista. Ao exame apresenta altura entre os percentis 50 e 85, peso acima
do percentil 97, fenda palpebral obligua, hipertelorismo, labio superior fino, filtro labial apagado,
sobrancelhas arqueadas, hipoplasia dar, narinas antevertidas, hipotonia muscular generalizada,
braquidactilia, déficit cognitivo e comportamento agitado. Discussdo: A delecdo do cromossomo
2037 associa-se a significativos prejuizos a funcionalidade dos pacientes. No caso em questéo,
entretanto, mesmo com auséncia do gene HDAC4, responsavel por contribuir para um bom
desenvolvimento muscular, 6sseo e neuroldgico, D.K.R. possui boa evolucdo das habilidades
neuropsicomotoras e socials, devido ao essencial suporte familiar e multiprofissional exercido
desde os trés anos de idade, pelos profissionais da medicina, neuropsicologia, fonoaudiologia,
fisioterapia, terapia ocupacional e equoterapia. Conclusdo: Ressalta-se que, apesar das evidéncias
de bons resultados obtidos com a terapia ingtituida, ainda se torna necessaria a busca por
melhores estratégias de manejo desses pacientes, devido a variabilidade de apresentacdes clinicas
da sindrome.
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